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DIAGNOSTIQUER une hypothyroi'die 
de I’enfant. 

ARGUMENTER I’attitude therapeutique 
et PLANIFIER le suivi du patient. 


O n oppose les hypothyroidies primaires liees a une lesion 
primitive de la glande aux hypothyroidies secondaires ou 
tertiaires liees a une atteinte hypophysaire ou hypothala- 
mique. Chacune de celles-ci peut etre congenitale ou acquise. 

Hypothyroi'die congenitale 

C’est, avec une prevalence de 1 sur 3 500 nouveau-nes, la 
principale cause evitable de retard mental et I’anomalie congeni- 
tale endocrinienne la plus frequente (tableau 1) dans nos pays 
industrialises. Dans le reste du monde, la carence rmaternelle et 
foetale en iode est le pourvoyeur du plus grand nombre d’hypo- 
thyroidies foetales, neonatales et de I’enfant. 

La plupart des nouveau-nes avec une hypothyroi'die perrma- 
nente (85 %) ont une dysgenesie thyroidienne qui est due pour 
80 %, a une anomalie de la migration thyroidienne pendant le 
developpement embryonnaire (ectopie) et pour 20 % a une age- 
nesie de la glande (athyreose). 

La dysgenesie thyroidienne comprend aussi I’hypoplasie d’une 
glande orthotopique (< 5 %) et I’hemi-agenesie, responsable de 
< 1 % des hypothyroidies congenitales, mais presente jusque 
chez 1/500 sujets euthyroidiens, ou un lobe et I’isthme thyroidien 
peuvent etre absents. 

Les 1 5 % restants des cas d’ hypothyroi'die congenitale perma- 
nente sont dus a un trouble de I’hormonosynthese, qui est sou- 
vent, mais pas toujours, detecte a la naissance. 

L’ hypothyroi'die congenitale permanente d’origine centrale 
(hypophysaire ou hypothalamique) est tres rare. 



Pathogenie de I’hypothyroidie congenitale 
permanente 

1 . Hypothyroi'die primaire (atteinte de la glande elle-meme) 

La dysgenesie thyroidienne a ete consideree comme une entite 
sporadique. Une etude frangaise recente a rmontre une frequence 
de cas familiaux superieure a celle attendue par le hasard, dont 
les rmecanismes, rmendeliens ou non, et multigeniques, restent a 
etablir. Les mutations connues des genes qui interviennent dans 
le developpement de la thyro'i'de (TTF-1 , TTF-2, PAX8, NKX2-5 et 


| Causes de I’ hypothyroi'die congenitale 


Hypothyroi'die congenitale permanente 

Primaire 

I dysgenesie (ectopie, agenesie, hypoplasie, hemiagenese) 

I troubles de I’hormonosynthese (mutations thyroglobuline, 
dehalogenase, transporteur d’iode/sodium, thyroperoxydase, 

PDS, DU0X2 et DU0XA2) 

I resistance a laTSH (mutations recepteur TSH, pseudo- 
hypoparathyoidie) 

Centrale 

I syndrome d’interruption de la tige hypophysaire ; autres anomalies 
du developpement 

I mutations inactivatrices du recepteur de TRH, 
de facteurs de transcription (HESX1 , LHX3, LHX4, PIT1 , PR0P1), 
sous-unite |3 de la TSH 

Peripherique 

I resistance aux hormones thyroidiennes (mutation TR ) 

I anomalie du transport des hormones thyroidiennes (mutation MCT8) 

Hypothyroi'die congenitale transitoire 

I carence en iode severe ou surcharge iodee aigue 

I traitement maternel par antithyroidiens 

I passage transplacentaire d’anticorps contre le recepteur de TSH 

I mutations heterozygotes inactivatrices de DU0X2 et DU0XA2 
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du recepteur de TSH) ne sont preserves que dans une petite 
partie des cas de dysgenesie etudies. D’autres genes, qui pour- 
raient intervenir dans le controle de la migration de la glande, et 
d’autres rmecanismes non mendeliens sont done probablement 
concernes. La plupart des travaux pointent vers une origine 
genetique, et il n’y a pas encore d’arguments consistants en 
faveur d’un role important des facteurs environnementaux. 

Dans les troubles de I’hormonosynthese, certains defauts au 
niveau de la voie de synthese des hormones thyroidiennes ont pu 
egalerment etre associes a des mutations : transport de I’iode 
dans la cellule folliculaire (transporteur d’iode [NIS] et vers la col- 
loid e [pendrine PDS] donnant le syndrome de Pendred, avec 
anomalie de I’audition en plus), oxydation de I’iode (thyroper- 
oxydase [TPO]), generation de H 2 0 2 (thyroide oxydase [DUOX2 
et DUOX2A], synthese de la thyroglobuline (Tg) et dehalogenase 
(recyclage de I’iode intrathyroidien). Elies se transmettent sur un 
mode autosomique recessif. Un goitre est souvent present, mais 
pas necessairement chez les nouveau-nes, et dans certains 
troubles de I’hormonosynthese, I ’hypothyroidie est absente a la 
naissance. 

L’ hypothyroid ie permanente due a la resistance a la TSH est 
rare. Les mutations inactivatrices du recepteur de la TSH ou 
d’autres genes concernes s’accompagnent d’une TSH elevee, 
d’une T4 basse et d’une absence de captation sur la scintigra- 
phie. A la difference de I’agenesie, la thyroglobuline circulante est 
alors detectable (athyreose apparente). 

2. Hypothyroi'die centrale (atteinte hypothalamo-hypophysaire) 

L’ hypothyroidie centrale congenitale permanente s’associe 
presque toujours a d’autres deficits d’hormones hypophysaires 
et ces patients sont le plus souvent identifies a cause des hypo- 
glycemies ou du retard de croissance; elle est tres rarement 
isolee et secondaire a une mutation du gene de la TSH (sous 
unite |3 de la TSH). 

3. Hypothyroi'die peripherique (anomalie (Taction des hormones 

thyroidiennes) 

Les taux bas des proteines transporteuses d’hormones thyroi- 
diennes (TBG, transthyretine et albumine) ne produisent pas 
d’ hypothyroid ie puisque le taux d’hormones thyroidiennes libres 
circulantes reste constant. En revanche, I’anomalie du transport 
des hormones thyroidiennes a travers la membrane cellulaire 
peut etre a I’origine d’une hypothyroidie severe. C’est le cas de la 
mutation de MCT8, qui est necessaire pour le transport de la T4 
dans les neurones du systeme nerveux central, et qui induit une 
T3 tres elevee avec T4 basse et TSH normale ou discretement 
elevee chez des enfants ayant un retard du developpement mar- 
que par une grande hypotonie. 

La resistance a Taction des hormones thyroidiennes est en 
general due a des mutations inactivatrices du recepteur de la tri- 
iodothyronine (TR) qui apparaissent de novo ou sont transmises 
de fagon autosomique dominante. Les taux d’hormones thyroi- 
diennes sont eleves, mais contrairement a I’hyperthyroidie, la 
TSH n’est pas basse et peut etre legerement elevee. A cause de 



noter I’aspect infiltre, icterique, et la macroglossie. 


la distribution tissulaire variable dans les organes des deux types 
de recepteurs d’hormones thyroidiennes (TRa et TR|3), les patients 
peuvent avoir des signes d’ hypothyroidie dans certains tissus et 
et des signes d’hyperthyroidie dans d’autres. Ainsi, peuvent 
s’associer des difficultes d’apprentissage, un trouble de I’atten- 
tion/hyperactivite et une tachycardie. Dans les rares cas de resis- 
tance principalement hypophysaire, il peut y avoir une hyperthy- 
ro id i e tranche. Dans le cas de femmes enceintes atteintes et 
porteuses d’un enfant sain, I’exces d’hormones thyroidiennes 
peut produire une thyrotoxicose foetale moderee et un enfant de 
poids de naissance faible. 

Pathogenie de I’hypothyroidie congenitale 
transitoire 

La plupart des hypothyroidies congenitales primaires transi- 
toires ont une origine environnementale ou iatrogenique. La 
carence en iode reste une cause importante d’ hypothyroidie 
severe transitoire chez le nouveau-ne. Une surcharge iodee liee 
a des agents antiseptiques iodes appliques a des nouveau-nes 
ou a des femmes enceintes ou qui allaitent, peut provoquer une 
hypothyroidie transitoire, surtout chez les enfants prematures. 
Dans les zones avec apport d’iode suffisant, la cause plus fre- 
quente est le traitement maternel par medicaments antithyroT- 
diens. Le transfer! transplacentaire d’anticorps qui bloquent Taction 
de la TSH est beaucoup plus rare (< 0,01 % des hypothyroidies 
congenitales). II existe neanmoins une cause genetique recem- 
ment decrite d’ hypothyroidie transitoire chez les patients hetero- 
zygotes pour la mutation de DUOX2 qui est responsable d’un 
trouble de I’hormonosynthese s’exprimant surtout lors des 
demandes accrues de production des hormones thyroidiennes 
(periode neonatale, puberte, grossesse). 

L’ hypothyroidie de la prematurite, avec une T4 totale et libre 
basse et une TSH qui n’est pas elevee, correspond a une hypo- 
thyroidie centrale. Dans I’ensemble, le traitement avec L-thy- 
roxine n’ameliore pas leur evolution a court ou long terme. Cela 
suggere que cette hypothyroxinemie correspond a une adapta- 
tion a la naissance prematuree plutot qu’a une vraie hypothyroT- 
die centrale. 
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Depistage biochimique de I’ hypothyroid ie 
congenitale 

Des les annees 1 970, des etudes ont montre que la prevention 
du retard mental necessite un traitement precoce dans les premieres 
semaines de vie. Cela n’a ete possible qu’avec I’avenement des 
rmethodes de depistage de masse de I’hypothyroidie congenitale 
chez les nouveau-nes, et il s’en est suivi une quasi-eradication du 
retard mental secondaire a cette pathologie. II arrive cependant que 
certains ne soient pas detectes ; il taut done toujours rester vigilant 
et realiser imrmediaterment des dosages de T4 et de TSH devant 
toute suspicion clinique d’ hypothyroid ie (fig. 1), independamment 
des resultats du depistage. En France, ce depistage est genera- 
lise depuis 1979, centralise, organise par regions, groupe avec 
les autres depistages neonatals et effectue au 3 e jour de vie. La 
demarche suivie actuellement est explicitee sur la figure 2. 

Les enfants prematures ont une secretion postnatale de TSH 
normale et ne necessitent pas autre chose qu’une procedure 
habituelle de depistage de I’hypothyroidie, avec buvard preleve 
au troisieme jour de vie. 

Presentation clinique de I’hypothyroidie congenitale 

A la naissance, seulement 1 a 4 % des cas sont diagnostiques 
cliniquement. La semiologie comprend un enfant post-mature, 
macrosomique avec une fontanelle posterieure ouverte. Un exa- 
men plus approfondi apres un depistage positif permet de trouver 
occasionnellement des signes cliniques discrets (tableau 2). II y a 
rarement un goitre palpable. Le tissu thyroidien ectopique a une 
apparence ronde et est situe sur la ligne mediane entre le foramen 
caecum de la langue et le cou. C’est le seul tissu thyroidien present. 
La recherche du goitre doit se faire sur le cou de I’enfant en hyper- 
extension. La severite est variable, plus prononcee chez les filles 
atteintes, et globalement plus importante dans les athyreoses. 

Parmi les antecedents familiaux, on doit noter la consanguinite 
et I’existence d’hypothyroidie congenitale, ou chez la mere une 
histoire de pathologie thyroidienne, ou deposition a des composes 
riches en iode comme les produits de contraste radiographiques 
iodes. 


c\j 

| Signes cliniques de I’hypothyroidie congenitale* 

<c 


I facies particulier : ensellure nasale marquee, macroglossie, 
chevelure abondante 

I peau seche, marbree, ictere neonatal persistant 
I fontanelles tres larges (en particulier la posterieure) 

I distension abdominale, hernie ombilicale 
I hypotonie, hypoactivite 
I constipation 

I difficulty a la succion, pleurs rauques 

(*) Signes tres discrets lors du depistage systematique. 


Les defauts de septation du coeur, generalement mineurs, sont 
les malformations extrathyroidiennes associees le plus souvent a 
la dysgenesie thyroidienne et ne sont habituellement pas 
detectes lors du premier examen physique. 

Dans I’ hypothyroid ie congenitale centrale, les manifestations 
des deficits hormonaux associes (hypoglycemie, micropenis et 
cryptorchidie, cholestase) sont souvent celles qui menent au 
diagnostic. Des malformations de la ligne mediane, comme une 
fente labiale, une fente du palais ou une hypoplasie du nerf 
optique, peuvent s’y associer. 

Evaluation diagnostique de I’ hypothyroid ie 
congenitale 

La TSH, la T4 et la T3 libre seriques doivent etre dosees chez 
les enfants avec un test de depistage anormal. Sur une radiogra- 
phie antero-posterieure du genou, r absence des points d’ossifi- 
cation epiphysaire femoral et tibial nous oriente vers un debut 
prenatal de I’ hypothyroid ie et un plus grand risque de retard du 
developpement (fig. 3). 

Pour le diagnostic etiologique, il est necessaire de realiser une 
scintigraphie. Avec I’iode ( 123 l) I’information fonctionnelle est plus 
precise, elle sera preferee ; mais le pertechnetate ( 99m Tc0 4 ) est 
plus facilement disponible dans la plupart des services de rmede- 
cine nucleaire et donne un bon detail anatomique en 15 a 30 
minutes au lieu de plusieurs heures d’examen. Lalimentation du 
bebe entre I’administration du radio-isotope et I’examen permet 
de vider les glandes salivaires et d’attribuer toute captation dans 
I’aire linguale a la presence de tissu thyroidien. La detection 
d’une ectopie thyroidienne permet d’etablir la nature permanente 
de la maladie (fig. 4). S’il n’y a aucune captation de 99m Tc0 4 ou de 
123 l (scintigraphie dite « blanche »), il faut doser la thyroglobuline 
serique. Cela permet de differencier I’athyreose reelle (scintigra- 
phie « blanche », thyroglobuline absente) de I’athyreose appa- 
rente (scintigraphie « blanche », thyroglobuline normale ou ele- 
vee) due a une mutation inactivatrice du recepteur de TSH 
(absence de goitre). II faudra aussi, en cas de scintigraphie « 
blanche », differencier une anomalie du transporteur de sodium 
et d’iode (NIS) [goitre] d’un passage transplacentaire d’anticorps 
maternels bloquants du recepteur de TSH, et done la captation a 
la scintigraphie (absence de goitre). La figure 5 montre revalua- 
tion proposee de T hypothyroid ie congenitale. 

Dans le cas ou la scintigraphie n’aurait pu etre faite avant le 
debut du traitement (ou dans les 7 jours suivant la mise au traite- 
ment), il est possible d’arreter celui-ci a partir de I’age de 3 ans 
pendant 1 mois sans risque. Si la TSH s’eleve a des taux anormaux, 
le diagnostic etiologique peut alors etre fait par scintigraphie. 

L’echographie thyroidienne est subjective et moins sensible 
pour des petites quantites de tissu ectopique, meme au doppler. 
Cependant, les radiologues pediatriques tres experirmentes peu- 
vent differencier le tissu normal de la thyroide des structures 
hyperechogeniques presentes dans les loges thyroidiennes 
vides dans les cas d’ectopie ou d’athyreose, et cela peut alors 
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permettre la mise en route immediate du traitement. Les progres 
dans I’echographie pourraient, a I’avenir, permettre le diagnostic 
antenatal de dysgenesie thyroidienne. 

II n’est pas necessaire d’etudier systematiquement les defauts 
specifiques dans les cas d’anomalies de I’hormonosynthese ; 
cela peut neanmoins se faire lors de la scintigraphie par le test au 
perchlorate. En effet, un diagnostic plus precis n’a pas d’effet 


sur le conseil genetique (25 % de risque de recurrence de la 
maladie) ni sur le traitement de ces patients. Les analyses de 
genetique rmoleculaire (TTF-1 , TTF-2, PAX8, NKX2-5, recepteur 
de TSH) sont realisees de fagon experimental et doivent etre 
reservees aux patients avec antecedents familiaux ou pheno- 
types suggestifs. Une anomalie est retrouvee dans environ 5 % 
des dysgenesies thyroidiennes. 


Reception des papiers 

Verification de la validite des donnees ± appel maternite 


TSH sur papier a J3 


TSH < 15 piUl/mL 


15 < TSH <40 jiUl/mL 


TSH > 40 piUl/mL 


15 < TSH <40 pilll/mL 


SIGNALEMENT CONTROLE 

au secretariat 
de depistage 


SIGNALEMENT CONVOCATION 

au secretariat de depistage 
(par le laboratoire) 


Demande du controle par courrier a I’adresse des parents 
(au service si I’enfant est hospitalise) 


Reception controle 


Prelevement non regu 

♦ 

♦ 

Envoi au laboratoire 

— 

Relance et telephone 


TSH < 10 piUl/mL 


TSH > 10 pJJI/mL 


Dossier classe 


CONVOCATION 

SIGNALEE 

AUX ENDOCRINOLOGUES 
PEDIATRIQUES 
DE REFERENCE 
SUR LE SECTEUR 


Registre sur la base de donnees nationale 


FIGURE 2 


Programme de depistage de rhypothyroidie congenitale en France. 
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Traitement et evolution de I’hypothyro'idie 
congenitale permanente 

1. Notion d’urgence 

Le traitement doit etre instaure des le resultat du depistage, 
independamment de I’obtention d’images diagnostiques et sans 
attendre les resultats de confirmation. Chaque jour de retard 
peut entraTner une perte de Ql. C’est pourquoi il est plus sur de 
commencer le traitement chez tous les nouveau-nes depistes, 
meme avec des valeurs limites. 

2. Medicaments 

La levothyroxine est le traitement de choix. En gouttes, elle a 
une rmeilleure biodisponibilite et permet des doses initiales infe- 
rieures, mais elle est plus stable sous forme de comprimes. En 
France, nous disposons de la forme gouttes (1 goutte = 5 \ig de 
L-thyroxine). Dans les autres pays, les comprimes peuvent etre 
ecrases et dilues dans une cuillere. La L-thyroxine ne doit pas 
etre donnee dans un biberon que Penfant pourrait ne pas finir. 
Les formules de soja en diminuent I’absorption. Les enfants avec 
une ectopie regoivent souvent une dose inferieure a celle que 
regoivent les enfants qui ont une athyreose ; cette dose est 
superieure chez ceux qui ont un trouble de I’hormonosynthese. 

II est recommande de suivre un traitement journalier regulier, 
bien que les doses oubliees puissent etre prises plus tard dans la 
journee ou le lendemain avec la dose suivante sans risque. La 
dose doit etre repetee si Penfant vomit dans Pheure suivant la 
prise. Exceptionnellement, si necessaire (situation de reanima- 
tion), la levothyroxine peut etre administree par voie veineuse a 
une dose equivalente a 75 % de la dose per os. La triiodothyro- 
nine n’apporte pas d’avantages au traitement. 

Le debut du traitement dans les deux premieres semaines de 
vie et une dose initiale elevee (10-15 pig/kg/j ; 50 ^g chez un 
enfant a terme de poids normal), sont necessaires pour que les 
enfants atteints d’hypothyroidie congenitale severe puissent 
developper tout leur potentiel intellectuel. Des doses inferieures 
et commencees apres 20 jours de vie sont associees a un retard 
de Page osseux qui persiste jusqu’a Page de 3 ans et a une perte 
de Ql de 6 a 22 points pour les hypothyroidies plus severes 
(celles qui ont une T4 basse et un retard de Page osseux au 
moment du diagnostic). 

II existe peu de donnees sur les valeurs de reference de T4 libre 
serique dans les premiers mois de vie et, etant donne la demi-vie 
de la T4, il n’est pas necessaire de controler son taux sanguin 
avant qu’elle n’ait atteint son plateau apres 2 semaines de traite- 
ment. Chez Penfant plus age, la dose journaliere requise diminue 
rapidement jusqu’a 4 pig/kg/j a Page de 5 ans. Ainsi, avec la 
croissance ponderale, une dose initiale absolue de 50 ^g se 
maintiendra souvent inchangee pendant plusieurs mois. Une 
TSH elevee doit faire suspecter une mauvaise observance du 
traitement. Si ce n’est pas le cas, la dose sera augmentee afin de 
maintenir la TSH et la T4 libre dans la zone normale pour Page, la 
premiere etant le parametre le plus important. 



FIGURE 3 


Hypothyroid ie congenitale. Radiographie du genou : absence 

des deux points d’ossification ou d’un seul, bandes Claires metaphysaires 
dans les deux cas. 
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FIGURE 4 


Hypothyroid ie congenitale. Ectopie de la glande thyroide. 


3. Suivi medical 

A cause de la vitesse de croissance de Penfant, les controles 
de la fonction thyro'idienne ne devraient pas etre espaces de plus 
de 3 mois la premiere annee et de plus de 6 mois entre 1 et 3 ans 
d’age. A partir de 3 ans, un bilan annuel est probablement suffi- 
sant chez un enfant qui grandit normalement, mais deux consul- 
tations annuelles paraissent preferables pour bien encadrer le 
traitement. A la puberte, une surveillance semestrielle est souvent 
de nouveau justifiee. 

Une mauvaise observance du traitement s’associe a un deve- 
loppement moins bon. Si elle est suspectee, il est justifie de 
controler plus frequemment les taux de T3, T4 et TSH. 

4. Croissance et age osseux 

Avec un traitement correct, la faille et le poids moyens sont 
similaires a ceux des enfants normaux, mais le perimetre cranien 
des enfants avec hypothyro'idie congenitale se situe une devia- 
tion standard au-dessus de la moyenne. Cela est probablement 
du a une croissance differentielle de la base du crane et de la borte 
cranienne qui n’a pas de retentissement sur la faille du cerveau ni 
des ventricules, mais peut conduire a des examens inutiles par 
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ANTECEDENTS FAMILIAUX : hypothyroid ie congenitale ou pathologie thyroi'dienne 
ANTECEDENTS PERSONNELS : duree, gestation, poids de naissance, constipation, difficulty a I’alimentation 
EXAMEN CLINIQUE : ictere, fontanelles larges, goitre (cou en hyperextension) 

TSH, T4, T3 


Radiographie anteroposterieure du genou 



Echographie thyroi'dienne si radiologue experiments 


Scintigraphie avec perchlorate 
pour etude des troubles 
de I’hormonosynthese 


Absence de captation : 
dosage thyroglobuline 


Ectopie : 

hypothyroid ie congenitale 
permanente 


Captation diminuee : 
surcharge iodee 
transfert d’Ac bloquants r-TSH 
mutation du r-TSH ou PAX8 


Thyroglobuline 

indetectable 

athyreose 


Thyroglobuline detectable 
transfert d’Ac bloquants r-TSH 
mutation du r-TSH ou PAX8 


FIGURE 5 


Evaluation diagnostique d’un nouveau-ne devant la suspicion d’une hypothyroidie congenitale. 


imagerie. Les enfants qui ont un retard d’age osseux au moment 
du diagnostic Font rattrape a Page de 3 ans. L’age osseux n’est 
pas avance, ce qui confirme que Ie traitement n’induit pas une 
hyperthyroidie tranche. 

5. Developpement psychomoteur 

Chez les enfants traites dans les 2 premieres semaines de vie 
et avec des doses elevees comme decrit ci-dessus, on ne 
retrouve plus I’hypoacousie neurosensorielle ni Ie retard psycho- 
moteur qui etaient associes a I’hypothyroidie congenitale. Aucun 
trouble specifique cognitif ou du comportement ne peut etre 
attribue a I ’hypothyroidie ou a son traitement chez ces enfants. 
Toutefois, certains ont signale des anomalies mineures, p. ex. de 
la coordination motrice fine chez les enfants traites, ce qui laisse 
penser qu’un certain degre d’hypothyroidie foetale n’est pas 
compense. 


Conseil genetique et antenatal 

Le conseil genetique a change avec les etudes recentes sur la 
composante genetique des dysgenesies thyroidiennes. Le 
risque estime d’hypothyroidie congenitale pour les freres ou la 
descendance de I’enfant atteint est probablement superieur a 

I sur 3 500 (prevalence de 2 % des formes familiales). 
L’euthyroidie des femmes enceintes est fondamentale des le 

debut de la grossesse pour le developpement du cerveau foetal. 

II est conseille aux femmes atteintes d’hypothyroidie congenitale 
de realiser des dosages de TSH et T4 libre quand elles envisagent 
une grossesse et tout au long de celle-ci, car elles ont besoin 
d’une dose de levothyroxine plus elevee pendant cette periode. 

La visualisation de la thyroide foetale par echographie et la 
documentation des taux circulants des hormones thyroidiennes 
dans le sang foetal ouvrent des solutions de traitement prenatal. 
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Hypothyroid ie de I’enfant 

POINTS FORTS A RETENIR 

O L’axe hypothalamo-hypophysaire et thyroidien 
est crucial pour le developpement du cerveau foetal 
et de I’enfant jusqu’a I’age de 3 ans, et pour la croissance et 
le metabolisme jusqu’a I’age adulte. 

Q L’hypothyro'i'die congenitale est, avec une prevalence 
de 1 sur 3 500 nouveau-nes, la principale cause de retard 
mental evitable. 

Q Principalement provoquee par une anomalie du 
developpement de la glande (dysgenesie thyroidienne), 
elle est depistee a la naissance, dans les pays developpes, 
grace aux methodes de depistage de masse. 

Q La plupart des travaux pointe vers une origine genetique 
et il n’y a pas encore d’arguments consistants en faveur 
d’un role important des facteurs environnementaux. 

Q Le diagnostic etiologique se fonde sur la scintigraphie, 
I’echographie et le dosage de la thyroglobuline circulante. 

Q Actuellement, le traitement, une urgence, dans les deux 
premieres semaines de vie a dose adaptee permet a I’enfant 
de developper tout son potentiel intellectuel. 

© Toutefois, des anomalies mineures signalees chez certains 
enfants traites laissent penser qu’un certain degre 
d’hypothyroidie foetale n’est pas compense. 

Q Les causes des hypothyro'i'dies acquises de I’enfant 
ne sont pas differentes de celles de I’adulte. Les signes sont 
domines par le ralentissement de la vitesse de croissance, la 
prise de poids excessive et le retard de maturation osseuse. 



Carence d’iode : I’ hypothyroid ie par carence d’iode est tres repandue 
dans le monde, mais exceptionnelle en France. 

Certaines formes congenitales, comme des troubles de I’hormono- 
synthese ou de volumineuses ectopies de la glande thyroide 
peuvent se reveler tardivement. 

2. Diagnostic 

Les signes cliniques sont : la fatigue, la prise de poids, la frilo- 
site, la constipation, souvent associees a des degres d’intensite 
variable. Les signes sont domines par le ralentissement de la 
vitesse de croissance et le retard de maturation osseuse. 

Biologiquement, la baisse des taux circulants des hormones 
thyroidiennes et I’augmentation de laTSH definissent I’hypothy- 
ro'idie. C’est dans ces formes acquises que Ton peut voir des 
taux de FT4 et FT3 normaux ou a la limite inferieure de la normale 
avec une concentration de TSH constamment elevee. Cette 
situation est appelee hypothyroidie compensee. Si la TSH est 
moderement elevee, un test a la TRH permet de lever les doutes 
en montrant une reponse exageree apres stimulation. 

3. Traitement 

La L-thyroxine en comprimes, a la dose de 50 a 150 pig selon 
I’age, normalise les taux circulants de FT4 et FT3 et de TSH. 

Hypothyro'i'dies secondaires ou tertiaires 

Elies sont tres rares, dues a une lesion tumorale ou post-chirurgicale 
de la region hypothalamo-hypophysaire. En regie generate, I’hypo- 
thyroidie est tres rmoderee. Les taux plasmatiques de FT4 et de FT3 
sont abaisses et, fait essentiel, associes a une TSH basse, voire 
indetectable. L’injection de TRH ne permet pas une stimulation 
normale de la TSH en cas d’ hypothyroidie secondaire d’origine 
hypophysaire. Une reponse dite ample et prolongee est observee 
en cas d’atteinte hypothalamique ou hypothyroidie tertiaire.* 


L’auteur declare n’avoir aucun conflit d’interets concernant les donnees 
publiees dans cet article. 


>» 


Hypothyroidie acquise 

Hypothyroidie primaire a revelation tardive 

1. Etiologie 

Thyroidite de Hashimoto : I ’ hy pot hy ro'id ie survient dans environ 30 % 
des cas. La palpation de la glande montre un corps thyroide 
diminue de volume ou, au contraire, un goitre. Dans les 2 cas, le 
tissu est remarquable par sa fermete. Cette affection sera syste- 
matiquement recherchee dans un contexte de diabete de type 1 , 
ou sa prevalence augmente avec I’age de decouverte du diabete 
(surtout apres 1 0 ans et dans le sexe feminin). Leur frequence est 
aussi accrue en cas de syndrome de Turner. 

Thyroidectomie : I’ hypothyroidie peut se developper a distance de 
I’intervention necessitant une surveillance post-chirurgicale pendant 
plusieurs annees. On rapprochera de ces formes les hypothyroidies 
secondaires a des radiotherapies pour cancer de la face et du cou. 
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HYPOTHYROI'DIE DE L’ENFANT 



Qu’est-ce qui peut tomber a Texamen ? 


Tiffany, nee le 10 octobre 1999, a ete depistee, dans le cadre du depistage des 
endocrinopathies neonatales, comme pouvant avoir une anomalie thyroidienne. 
Elle est nee a terme, avec un poids de 3 500 g, une faille de 51 cm. Elle est 
hospitalisee au neuvieme jour de vie pour des explorations complementaires. 
Son examen Clinique, fait par un junior du service, est dit normal. 


QUESTION N° 1 

Expliquer le circuit pratique du 
depistage. 

QUESTION N° 2 

Sur quel parametre biologique est-il 
base dans le cas de I’hypothyroi'die 
congenitale ? 

QUESTION N° 3 

L’absence de signes cliniques 
va-t-elle selon vous a I’encontre 


du diagnostic d’ hypothyroid ie 
congenitale ? Pourquoi ? 

QUESTION N° 4 

Quels signes, subtils, pourriez-vous 
retrouver chez ce nouveau-ne en 
faveur du diagnostic d’hypothyroidie 
congenitale ? 

QUESTION N° 5 

Quels examens allez-vous pratiquer 
pour confirmer le diagnostic ? 


QUESTION N° 6 

Quels examens allez-vous 
pratiquer pour en confirmer 
I’etiologie ? 

QUESTION N° 7 

Quel est votre traitement ? 


O Retrouvez toutes les reponses 
et les commentaires sur 
www.larevuedupraticien.fr 
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